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Аннотация 
Актуальность: На сегодняшний день актуальным является проведение фармако-
генетического тестирования для определения индивидуальной чувствительности 
пациентов к лекарственным препаратам. Внедрению же в клиническую практику 
фармакогенетического тестирования в определенном регионе должны предше-
ствовать популяционно-генетические исследования. Цель исследования: Цель 
исследования состояла в анализе популяционно-генетической структуры популя-
ций русских, татар и башкир, проживающих в Республике Башкортостан, по ал-
лельным вариантам генов GSTM1, GSTT1, GSTP1, CAT, GPX1, NQO1. Материалы 
и методы: Материалом для исследования послужили образцы ДНК русских 
(N=640), татар (N=462) и башкир (N=192), проживающих в Республике Башкор-
тостан. ДНК выделяли из образцов цельной венозной крови стандартным методом 
фенольно-хлороформной экстракции. Генотипирование проводили с помощью 
ПЦР, ПЦР-ПДРФ. Статистическую обработку результатов выполняли с помощью 
пакета программ MS Office Excel 2003, STATISTICA v.6.0. и программы 
Haploview 4.2. Результаты: Выявлены существенные межэтнические различия по 
распределению частот аллелей полиморфных маркеров генов GSTM1 (Del), 
GSTP1 (rs1695) и NQO1 (rs1800566). Установлено сходство популяций русских, 
татар и башкир по распределению частот аллелей полиморфных маркеров генов 
GSTT1 (Del), CAT (rs1001179). Анализ данных с привлечением литературных све-
дений показал сходство изученных популяций с населением Европы по спектру 
частот аллелей и генотипов полиморфных маркеров генов GSTM1(Del), GSTT1 
(Del), NQO1 (rs1131341), с населением Азии по спектру частот аллелей и геноти-
пов гена GSTP1 (rs1695). Заключение: Распределение частот аллелей полиморф-
ных маркеров генов GSTM1 (del), GSTP1 (rs1695l) и NQO1 (rs1800566) имеет су-
щественные межэтнические различия. Распределение частот аллелей полиморф-
ных маркеров генов GSTT1, CAT, GPX1 в популяциях русских, татар и башкир 
сходно. 
Ключевые слова: полиморфные маркеры; гены ферментов антиоксидантной за-
щиты; этнические группы; фармакогенетика 
Оригинальная статья 
Original article 
Научные результаты биомедицинских исследований. 2019. Т.5, №2. С. 22-33 
Research Results in Biomedicine. 2019. Vol.5, №2. Р. 22-33 
23 
 
 
Благодарности: Исследование частично поддержано Российским фондом фунда-
ментальных исследований (проекты №17-44-020735, №18-015-00050); биологиче-
ский материал (ДНК) для исследования взят из коллекция биологических матери-
алов человека ИБГ УФИЦ РАН, поддержанной программой биоресурсных кол-
лекций ФАНО России (соглашение №007-030164/2); работа выполнена с исполь-
зованием оборудования ЦКП "Биомика" и УНУ "КОДИНК" (ИБГ УФИЦ РАН). 
 
Для цитирования: Кочетова ОВ, Корытина ГФ, Ахмадишина ЛЗ, и др. Анализ 
полиморфных локусов генов ферментов антиоксидантной защиты в этнических 
группах республики Башкортостан. Научные результаты биомедицинских иссле-
дований. 2019;5(2):22-33. DOI: 10.18413/2658-6533-2019-5-2-0-3 
 
Olga V. Kochetova1,  
Gulnaz F. Korytina1,  
Leysan Z. Akhmadishina1, 
Tatyana V. Viktorova2,  
Olga E. Mustafina1 
Analysis of polymorphic gene loci of antioxidant protection  
enzymes in three ethnic groups of the Republic 
of Bashkortostan 
 
1 Institute of Biochemistry and Genetics, Ufa Branch of the Russian Academy of Sciences, 
71 Oktyabrya Ave., Ufa, 450054, Russia 
2 Bashkir State Medical University,  
3 Leni St., Ufa, 450008, Russia 
Corresponding author: Olga V. Kochetova (Olga_mk78@mail.ru) 
 
Abstract 
Background: The ideal dose of drugs varies widely among patients, mainly due to ge-
netic factors. Introduction to clinical practice of pharmacogenetic testing in a certain re-
gion should be preceded by population-genetic studies. The aim of the study: To de-
termine the prevalence of the most common allelic variants of GSTM1, GSTT1, GSTP1, 
CAT, GPX1, NQO1 in a representative sample of the three ethnic groups (Russians, Ta-
tars, and Bashkirs) from the Republic of Bashkortostan (Russia), and to compare the re-
sults with existing data for other populations. Materials and methods: The genotypes 
were determined in 1294 DNA samples of healthy unrelated individuals, representatives 
of three ethnic groups (Russians (N=640), Tatars (N=462) and Bashkirs (N=192)). The 
gene polymorphisms were examined using PCR and PCR-RLFP methods. Results: The 
analysis of the GSTM1 (Del), GSTP1 (rs1695), and NQO1 (rs1800566) allele and geno-
type frequencies revealed significant differences among healthy residents of the Repub-
lic of Bashkortostan of different ethnicities. Distribution of allele and genotype frequen-
cies of the GSTT1 (Del), CAT rs1001179) genes were similar in Russians, Tatars, and 
Bashkirs. The analysis of literature data showed similarity of ethnic groups with the 
population of Europe in alleles and genotypes of polymorphic markers of the GSTM1 
(Del), GSTT1 (Del), NQO1 (rs1131341) genes. The distribution of alleles and geno-
types of the GSTP1 (rs1695l) gene were similar of the studied ethnic groups with the 
population of Asia are shown. Conclusion: The frequency distribution of the alleles of 
polymorphic markers of the GSTM1 (del), GSTP1 (rs1695l) and NQO1 (rs1800566) 
genes has significant interethnic differences. The frequency distribution of the alleles of 
the polymorphic markers of the GSTT1, CAT, GPX1 genes in the populations of Rus-
sians, Tatars and Bashkirs is similar. 
Keywords: genes of antioxidant protection; polymorphic markers; ethnic group; eco-
logical genetics; metabolism 
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Введение. Среди причин инвалидиза-
ции, снижения продолжительности жизни, 
смертности нежелательные эффекты приме-
нения фармакологических препаратов зани-
мают одну из лидирующих позиций. Гене-
тические факторы детерминируют от 20 до 
95% вариабельности эффективности приме-
нения лекарственных средств. Поэтому све-
дения о популяционно-генетической струк-
туре населения являются важной информа-
цией для обоснования выбора лекарств, ко-
торые целесообразно применять в конкрет-
ных регионах. Внедрению в клиническую 
практику фармакогенетического тестирова-
ния в определенном регионе должны пред-
шествовать популяционно-генетические ис-
следования. Очевидно, что в Российской 
Федерации, где проживают люди разной эт-
нической и расовой принадлежности, такие 
исследования актуальны и имеют большое 
социальное и экономическое значение. Сре-
ди населения Российской Федерации сведе-
ния о частотах аллельных вариантов генов 
«фармакологического ответа» ограничены 
результатами единичных работ [1, 2]. 
Цель исследования. Цель исследова-
ния состояла в анализе популяционно-
генетической структуры русских, татар и 
башкир, проживающих в Республике Баш-
кортостан, по аллельным вариантам генов 
GSTM1, GSTT1, GSTP1, CAT, GPX1, NQO1. 
Материалы и методы исследования. 
Материалом для исследования служили об-
разцы ДНК (N=1294) неродственных инди-
видуумов, входящих в случайную выборку 
жителей Республики Башкортостан (РБ): 
русских (N=640), татар (N=462) и башкир 
(N=192). ДНК выделяли из лейкоцитов пе-
риферической венозной крови с использо-
ванием фенольно-хлороформной экстрак-
ции. Анализ полиморфных локусов генов 
GSTP1 (g.67585218A>G, р.Ile105Val, rs1695; 
g.7514C>T, р.Ala114Val, rs1138272), CAT 
(с.-262C>T, g.4760C>T, rs1001179; 
c.1167C>T, g.27437C>T, p.Asp389, 
rs769217), GPX1 (g.5958C>T, p.Pro200Leu, 
rs1050450), NQO1 (c.465C>T, g.16665C>T, 
p.Arg139Trp, rs1131341; c.609C>T, 
g.20389C>T, p.Pro187Ser, rs1800566) прово-
дили методом полимеразной цепной реак-
ции (ПЦР) с последующей рестрикцией со-
ответствующими ферментами (BsoMAI, 
BstFNI, SmaI, BstXI, BstDEI, MspI, HIinfI) 
производства "Сибэнзим" (Россия) и “Fer-
mentas”. Делеционный полиморфизм генов 
GSTM1 (del), GSTT1 (del) исследовали в 
стандартных условиях по ранее описанной 
методике [3, 4]. Последовательности олиго-
нуклеотидных праймеров и методы иденти-
фикации полиморфных аллелей изученных 
полиморфизмов были приведены ранее в 
работах [3-11]. 
Статистическую обработку результа-
тов проводили с помощью пакета программ: 
MS Office Excel 2003, STATISTICA v.6.0. 
[12]. Неравновесие по сцеплению для локу-
сов и равновесие Харди-Вайнберга рассчи-
тывали с использованием программы 
Haploview 4.2 [13]. Различия считались зна-
чимыми, если соответствующие P-значения 
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были меньше, чем 0,05. Коэффициент от-
клонения фактической гетерозиготности от 
теоретически ожидаемой рассчитывали по 
формуле: F=h-g/h, где: h – ожидаемый, а g – 
наблюдаемый уровень гетерозиготности. 
Результаты и их обсуждение. В попу-
ляциях русских, татар и башкир, проживаю-
щих в Республике Башкортостан, проведен 
анализ распределения аллелей и генотипов по-
лиморфных маркеров генов GSTM1, GSTT1, 
GSTP1, CAT, GPX1, NQO1. 
Анализ распределения частот аллелей и 
генотипов полиморфного локуса rs1050450 
(p.Pro200Leu) гена GPX1 выявил отклонение 
от равновесия Харди-Вайнберга во всех трех 
анализируемых популяциях, поэтому мы не 
включили его в дальнейший обсуждение. 
При анализе распределения частот гено-
типов гена GSTM1 выявлены статистически 
значимые различия между популяциями рус-
ских, татар и башкир (χ2=41,387, р=0,0001). 
Попарное сравнение популяций русских и та-
тар показало сходство в распределении частот 
генотипов гена GSTM1 (χ2=1,069, р=0,301). 
Однако, попарное сравнение популяции баш-
кир с популяциями татар и русских показа-
ло, что по распределению частот геноти-
пов башкиры достоверно отличаются как 
от татар (χ2=36,022, р=0,0001), так и от 
русских (χ2=29,398, р=0,0001). Делеция 
гена GSTM1 в группе башкир встречалась 
с частотой 63,37%, тогда как у татар и 
русских частота генотипа GSTM1*Del/Del 
составляла 40,91% и 44,22%, соответ-
ственно (табл. 1). Анализ литературных 
данных показывает, что частота делеци-
онного варианта гена GSTM1 сходна у ев-
ропеоидов и монголоидов и составляет в 
среднем 53,1% среди европеоидов, 52,9% 
у монголоидов [14]. В тоже время, самая 
низкая частота делеции выявлена в попу-
ляции саудовских арабов (15,35%), ин-
дийцев из Южной Индии (22,4%), индий-
цев из Северной Индии (33,0%) и у афри-
канцев (26,7%). Частота делеции в этни-
ческой группе башкир сходна с таковой в 
популяции португальцев (58,3%), англи-
чан (57,8%) и шведов (55,9%). Более низ-
кая частота делеции гена GSTM1, характер-
ная для татар и русских выявлена также у 
бразильцев (42,0%), турок (45,0%), финнов 
(46,9%) и мексиканцев (42,6%) [15]. 
Таблица 1 
Распределение частот генотипов и аллелей полиморфных локусов генов глутатион  
S-трансфераз M1,T1, Р1 и глутатионпероксидазы 1 в популяциях русских, татар и башкир  
Table 1 
Frequency distribution of genotypes and alleles of polymorphic loci of glutathione S-transferase 
M1, T1, P1 and glutathione peroxidase 1 in populations of Russians, Tatars and Bashkirs 
Генотипы  
и аллели 
Русские Татары Башкиры 
 делеционный полиморфизм гена GSTM1, n (%) 
норма 
делеция 
 
357 (55,78) 
283 (44,22) 
 
273 (59,09) 
189 (40,91) 
111 (36,63) 
192 (63,37) 
 делеционный полиморфизм гена GSTT1, n (%) 
норма 
делеция 
378 (77,46) 
110 (22,54) 
286 (75,86) 
91 (24,14) 
150 (78,13) 
42 (21,88) 
 rs1050450 (р.Pro200Leu) гена GPX1, n (%) 
Pro/Pro 
Pro/Leu 
Leu/Leu 
 
Pro 
Leu 
270 (57,94) 
188 (40,34) 
8 (1,72) 
 
728 (78,11) 
204 (21,89) 
173 (51,64) 
157 (46,87) 
5 (1,49) 
 
503 (75,07) 
167 (24,93) 
82 (49,40) 
81 (48,80) 
3 (1,81) 
 
245 (73,80) 
87 (26,20) 
 rs1695 (р.Ile105Val) гена GSTP1, n (%) 
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Генотипы  
и аллели 
Русские Татары Башкиры 
Ile/Ile 
Ile/Val 
Val/Val 
 
Ile 
Val 
413 (64,53) 
218 (34,06) 
9 (1,41) 
 
1044 (81,56) 
236 (18,44) 
314 (67,97) 
134 (29,00) 
14 (3,03) 
 
762 (82,47) 
162 (17,53) 
112 (58,33) 
78 (40,63) 
2 (1,04) 
 
302 (78,65) 
82 (21,35) 
 rs1138272 (р.Ala114Val) гена GSTP1, n (%) 
Ala/Ala 
Ala/Val 
Val/Val 
 
Ala 
Val 
496 (80,26) 
113 (18,28) 
9 (1,46) 
 
1105 (89,40) 
131 (10,60) 
347 (82,62) 
68 (16,19) 
5 (1,19) 
 
762 (90,71) 
78 (9,29) 
142 (85,54) 
22 (13,25) 
2 (1,20) 
 
306 (92,17) 
26 (7,83) 
 гаплотипы гена GSTP, n (%) 
*A 
*D 
*B 
*C 
923 (74,68) 
79 (6,39) 
182 (14,72) 
52 (4,21) 
639 (76,07) 
45 (5,36) 
123 (14,64) 
33 (3,93) 
240 (73,17) 
12 (3,66) 
66 (20,12) 
10 (3,05) 
Примечание: номенклатура гаплотипов гена GSTP1 (маркеры rs1695l и rs1138272): *A – (105) 
Ile/(114)Ala; *B – (105) Val/(114)Ala; *C – (105) Val / (114)Val; *D – (105) Ile / (114)Val 
Note: the nomenclature of haplotypes of the GSTP1 gene (markers rs1695l and rs1138272): *A – 
(105) Ile/(114)Ala; *B – (105) Val/(114)Ala; *C – (105) Val / (114)Val; *D – (105) Ile / (114)Val 
 
При анализе частоты делеции гена 
GSTT1 статистически значимых различий 
между популяциями русских, татар и баш-
кир выявлено не было (χ2=0,47, р=0,79). Ча-
стота делеции варьировала от 21,88% у 
башкир до 22,54% у русских и 24,14% у та-
тар (табл. 1). Частота делеционного геноти-
па гена GSTT1 в среднем у европейцев со-
ставляет 20%, в популяциях Восточной Азии 
(у жителей Кореи, Китая) она достигает 40% 
[16]. Сравнительный анализ делеционного 
полиморфизма гена GSTТ1 в анализируемых 
популяциях с представителями различных 
рас мира показал, что частота генотипов у 
русских, татар и башкир сходна с распро-
страненностью делеции среди представите-
лей белой расы (χ2=1,32, р=0,25, χ2=2,90, 
р=0,09 и χ2=0,007, р=0,93 соответственно). 
По распределению генотипов гена GSTТ1 и 
русские и татары и башкиры достоверно от-
личаются от монголоидов, среди которых 
частота делеции составляет 38,4% (χ2=14,77, 
р=0,0001; χ2=4,98, р=0,03 и χ2=5,31, р=0,02 
соответственно). Самая низкая частота де-
леции гена GSTТ1 выявлена у Саудовских 
арабов (9,0%) [17], мексиканцев (9,3%) и 
индийцев (9,7%) [15]. 
В таблице 1 представлены данные ана-
лиза полиморфных локусов rs1695 
(р.Ile105Val) и rs1138272 (р.Ala114Val) гена 
GSTP1. В этнических группах русских и 
башкир выявлено отклонение от равновесия 
Харди-Вайнберга по распределению частот 
генотипов полиморфизма rs1695 гена GSTP1 
(табл. 2), что было обусловлено увеличени-
ем доли гетерозигот (34,06% и 40,63%, со-
ответственно) и одновременным снижением 
частоты гомозигот Val/Val. Повышение гете-
розиготности до 0,503 против ожидаемой 0,424 
наблюдалось также среди индийцев Северной 
Индии [18]. 
  
Оригинальная статья 
Original article 
Научные результаты биомедицинских исследований. 2019. Т.5, №2. С. 22-33 
Research Results in Biomedicine. 2019. Vol.5, №2. Р. 22-33 
27 
 
 
Таблица 2  
Показатели наблюдаемой и ожидаемой гетерозиготности по частотам аллелей генов GSTP 
и GPX1 в популяциях русских, татар и башкир 
Table 2 
The parameters of the observed and expected heterozygosity in frequencies of alleles of the 
GSTP and GPX1 genes in the populations of Russians, Tatars and Bashkirs 
Полиморфизм Популяции ni Hobs Hexp F 
Харди-Вайнберга 
2 (P) 
rs1695* GSTP1 Русские  640 0,3406 0,3008 -0,1325 6,522 (0,038)* 
Татары 462 0,29 0,2892 -0,003 0,0003 (1,000) 
Башкиры 192 0,4062 0,3359 -0,2092 6,047 (0,049)* 
rs1050450*GPX
1 
Русские  466 0,4034 0,3419 -0,1798 10,035 (0,007)* 
Татары 335 0,5095 0,400 -0,2736 14,185 (0,001)* 
Башкиры 166 0,488 0,3868 -0,2616 6,697 (0,035)* 
 
Анализ распределения частот гено-
типов полиморфизма rs1695 гена GSTP1 в 
популяциях русских, татар и башкир пока-
зал статистически достоверные различия 
между всеми тремя группами (χ2=12,323, 
р=0,015). Популяция татар по распределе-
нию частот генотипов данного полиморфно-
го маркера статистически значимо отлича-
лась как от популяции русских (χ2=6,02, 
р=0,049), так и от популяции башкир 
(χ2=9,775, р=0,008). Полученные различия 
связаны с более низкой частотой гетерози-
готного генотипа (29,00%) и высокой часто-
той генотипа Ile/Ile (67,97%) в популяции 
татар. С другой стороны было выявлено 
сходство популяциями русских и башкир 
(χ2=2,835, р=0,245). 
  Анализ опубликованных данных по-
казал, что распределение частот генотипов 
полиморфного маркера rs1695l гена GSTР1 в 
популяциях русских, татар и башкир было 
сходным с таковым в популяции южных ин-
дийцев, японцев и китайцев [19, 20]. В тоже 
время распределение частот генотипов в попу-
ляциях русских, татар и башкир значительно 
отличалось от такового в популяциях север-
ных индийцев, американцев европейского 
происхождения и бразильцев [15, 18, 21, 22]. 
Анализ частот генотипов и аллелей 
полиморфного маркера rs1138272 гена 
GSTP1 в трех этнических группах, прожи-
вающих в Республике Башкортостан (см. 
табл. 1) показал отсутствие достоверных 
различий между русскими, татарами и баш-
кирами (χ2=2,79, р=0,594 и χ2=2,604, 
р=0,272). Частота генотипа Ala/Ala варьиро-
вала от 80,26% у русских, 82,62% у татар до 
85,54% у башкир. Максимальное число ге-
терозигот по данному маркеру было в этни-
ческой группе русских (18,28%). Согласно 
литературным данным, частота данного ге-
нотипа среди японцев составляет 100% [19].  
Нами были рассчитаны частоты ком-
бинаций генотипов и проведен анализ гап-
лотипов по полиморфным маркерам rs1695 
и rs1138272 гена GSTP1 в популяциях рус-
ских, татар и башкир (см. табл. 1). Выявле-
ны статистически достоверные различия 
между ними по распределению частот гап-
лотипов (χ2=10,216, р=0,037). Попарное 
сравнение показало сходство между рус-
скими и татарами (χ2=1,122, р=1,00) башки-
рами и татарами (χ2=6,531, р=0,116). Попу-
ляция башкир достоверно отличалась от по-
пуляции русских (χ2=9,046, р=0,037), что 
обусловлено сравнительно высокой часто-
той гаплотипа GSTP1* B (20,12%) и низкой 
гаплотипа GSTP1*D (3,66%) у башкир.  
В таблице 3 представлены данные 
анализа полиморфных маркеров – rs1001179 
и rs769217 гена CAT в популяциях русских, 
татар и башкир. Не выявлено различий 
между популяциями по распределению ча-
стот генотипов и аллелей по маркеру 
rs1001179 (χ2=3,268, р=0,514 и χ2=2,165, 
р=0,339). Наиболее часто встречающимся 
генотипом во всех трёх популяциях был ге-
нотип СС, частота которого составила 
57,51% у русских, 61,19% у татар и 60,61% 
у башкир. Наибольший уровень гетерози-
готности наблюдался в группе башкир 
(33,33%). 
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Таблица 3  
Распределение частот генотипов, аллелей и гаплотипов полиморфных маркеров  
гена каталазы и НАД(Ф)Н-хинон оксидоредуктазы 1 в популяциях русских,  
татар и башкир 
Table 3 
Frequency distribution of genotypes, alleles and haplotypes of polymorphic markers of the cata-
lase gene and NAD (F) H-quinone oxidoreductase 1 in populations of Russians, Tatars and 
Bashkirs 
Генотипы  
и аллели 
Русские Татары Башкиры 
 rs1001179 (с.-262C>T) гена CAT, n (%) 
CC 
CT 
TT 
 
C 
T 
268 (57,51) 
151 (32,40) 
47 (10,09) 
 
687 (73,71) 
245 (26,29) 
205 (61,19) 
100 (29,85) 
30 (8,96) 
 
510 (76,12) 
160 (23,88) 
100 (60,61) 
55 (33,33) 
10 (6,06) 
 
255 (77,27) 
75 (22,73) 
 rs769217 (с.1167 C>T) гена CAT, n (%) 
CC 
CT 
TT 
 
C 
T 
317 (68,03) 
139 (29,83) 
10 (2,15) 
 
773 (82,94) 
159 (17,06) 
227 (67,76) 
97 (28,96) 
11 (3,28) 
 
551 (82,24) 
119 (17,76) 
96 (57,83) 
66 (39,76) 
4 (2,41) 
 
258 (77,71) 
74 (22,29) 
 гаплотипы гена  CAT, n (%) 
(-262)C/ (1167)C 
(-262)C/ (1167)T 
(-262)T/ (1167)C 
(-262)T/ (1167)T 
558 (59,87) 
129 (13,84) 
215 (23,07) 
30 (3,22) 
412 (61,49) 
98 (14,63) 
139 (20,75) 
21 (3,13) 
192 (57,83) 
63 (18,98) 
66 (19,88) 
11 (3,31) 
 rs1131341 (с. 465 C>T) гена NQO1, n (%) 
CC 
CT 
TT 
 
C 
T 
484 (78,32) 
132 (21,36) 
2 (0,32) 
 
1100 (89,00) 
136 (11,00) 
335 (79,76) 
80 (19,05) 
5 (1,19) 
 
750 (89,29) 
90 (10,71) 
132 (79,52) 
34 (20,48) 
0 
 
298 (89,76) 
34 (10,24) 
 rs1800566(c.609 C>T) гена NQO1, n (%) 
CC 
CT 
TT 
 
C 
T 
431 (69,74) 
173 (27,99) 
14 (2,27) 
 
1035 (83,74) 
201 (16,26) 
270 (64,29) 
132 (31,43) 
18 (4,29) 
 
672 (80,00) 
168 (20,00) 
99 (59,64) 
56 (33,73) 
11 (6,63) 
 
254 (76,51) 
78 (23,49) 
 гаплотипы гена NQO1 n (%) 
465C/609C 
465C/ 609T 
465T/ 609C 
465T/ 609T 
921 (74,64) 
178 (14,42) 
114 (9,24) 
21 (1,70) 
601 (71,55) 
149 (17,74) 
71 (8,45) 
19 (2,26) 
230 (9,28) 
68 (20,48) 
24 (7,23) 
10 (3,01) 
 
Оригинальная статья 
Original article 
Научные результаты биомедицинских исследований. 2019. Т.5, №2. С. 22-33 
Research Results in Biomedicine. 2019. Vol.5, №2. Р. 22-33 
29 
 
 
Сравнительный анализ этнических 
групп Республики Башкортостан с популя-
циями других народов мира выявил досто-
верные различия в распределении частот 
аллелей и генотипов полиморфного маркера 
rs1001179 гена CAT между популяциями 
русских и татар и популяциями европеоидов 
(датчане и американцы) (χ2=9,55, р=0,008 и 
χ2=12,84, р=0,002, для русских; χ2=7,57, 
р=0,023 и χ2=6,59, р=0,037, для татар), попу-
ляциями монголоидов (тайванцы и корей-
цы) (χ2=82,19, р=0,00001 и χ2=147,61, 
р=0,00001, для русских; χ2=69,15, р=0,00001 
и χ2=116,62 р=0,00001, для татар). Данные 
различия обусловлены высокой частотой 
редкого генотипа TT у русских (10,09%) и 
татар (8,96%), тогда как у европеоидов ча-
стота его составила не более 6%, а у монго-
лоидов – 0,25%. В то же время, этническая 
группа башкир по распределению частот 
генотипов полиморфного маркера rs1001179 
гена CAT была сходна с популяциями дат-
чан и американцев (χ2=0,71 р=0,701 и 
χ2=3,64, р=0,162), но достоверно отличалась 
от популяций тайванцев и пакистанцев 
(χ2=55,99 р=0,00001 и χ2=95,83, р=0,0001) 
[23]. 
Анализ распределения частот геноти-
пов и аллелей полиморфного локуса 
rs769217 гена CAT в популяциях русских, 
татар и башкир достоверных различий меж-
ду ними не выявил (χ2=7,829, р=0,098 и 
χ2=4,629, р=0,099, соответственно). Попар-
ное сравнение показало, что башкиры до-
стоверно отличаются от русских по распре-
делению частот аллелей (χ2=4,111, р=0,043), 
что связано с высокой частотой аллеля T в 
группе башкир. Частота гомозиготного ге-
нотипа СС довольно широко варьировала: 
от 68,03% у русских и 67,76% у татар до 
57,83% у башкир. В популяции башкир так-
же наблюдался самый высокий уровень 
гетрозиготности (39,76%), тогда как в попу-
ляциях русских и татар доля гетрозигот по 
данному локусу не превышала 30% (29,83% 
и 28,96%, соответственно).  
Данные о частотах гаплотипов гена 
CAT показаны в табл. 3. Анализ распределе-
ния гаплотипов в трех этнических группах 
жителей Республики Башкортостан не вы-
явил межэтнических различий (χ2=6,52, 
р=0,164). С высокой частотой во всех этни-
ческих группах встречается гаплотип CAT (-
262)C/(1167)C представляющий собой соче-
тание аллелей по обоим локусам. Частота 
гаплотипа CAT (-262)T/(1167)C колебалась 
от 19,88% у башкир, 20,75% у татар, до 
23,07% у русских.  
В таблице 3 представлены данные ана-
лиза полиморфных маркеров rs1131341 и 
rs1800566 гена NQO1 в в популяциях рус-
ских, татар и башкир. Для всех изученных 
групп выявлено сходство по распределению 
частот генотипов и аллелей локуса 
rs1131341 (χ2=5,37, р=0,251 и χ2=0,167, 
р=0,92, соответственно). В этнической 
группе башкир гомозиготный генотип TT не 
был выявлен, в то время как у русских и та-
тар частота этого генотипа составила 0,32% 
и 1,19%, соответственно. С другой стороны 
при анализе полиморфизма rs1800566 гена 
NQO1 показаны существенные межэтниче-
ские различия (χ2=12,24, р=0,016 и 
χ2=10,816, р=0,004, соответственно). Попар-
ное сравнение этнических групп выявило 
достоверные отличия по распределению ча-
стот генотипов и аллелей между русскими и 
башкирами (χ2=11,257, р=0,004 и χ2=8,869, 
р=0,003, соответственно), обусловленное 
высокой частотой генотипа CC и аллеля C в 
популяции русских. Также были выявлены 
достоверные различия по распределению 
частот аллелей между группами русских и 
татар (χ2=4,529, р=0,033).  
По данным Park S.-J. с соавт. (2003) 
частота генотипов полиморфного маркера 
rs1800566гена NQO1 среди европеоидов со-
ставляет 68,2%, 27,6%, 4,2%, соответствен-
но для генотипов СС, СТ, ТТ. Подобное 
распределение частот генотипов наблюдает-
ся и в популяциях русских и татар (χ2=0,75, 
р=0,69 и χ2=0,75, р=0,69). В популяции баш-
кир несколько повышена частота гетерози-
готного генотипа СТ и понижена частота 
генотипа CC по сравнению с европеоидами 
в целом (χ2=13,49, р=0,001) В тоже время у 
представителей монголоидной расы наблю-
дается иное, отличное от европеоидов, рас-
пределение частот генотипов полиморфизма 
rs1800566 гена NQO1, c достаточно высоким 
уровнем гетрозиготности (49,7% у китайцев 
и 50,7% у японцев) и повышением доли го-
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мозмигот по TT (16,35 и 15,1%, соответ-
ственно) [24-26]. 
 Анализ распределения частот гапло-
типов по локусам rs1131341 и rs1800566 ге-
на NQO1 выявил существенные межэтниче-
ские различия (χ2=12,204, р=0,016). Популя-
ция башкир достоверно отличалась по рас-
пределению частот гаплотипов гена NQO1 
от популяции русских (χ2=10,60, р=0,018). 
Полученные различия связаны с большей 
частотой гаплотипа NQO1* 465C/ 609T у 
башкир (20,48% против 14,42% у русских).   
Заключение. Таким образом, выявле-
ны существенные межэтнические различия 
по распределению частот аллелей поли-
морфных маркеров генов GSTM1 (del), 
GSTP1 (rs1695l) и NQO1 (rs1800566). Вме-
сте с тем определено сходство в распределе-
нии частот аллелей полиморфных маркеров 
генов GSTT1, CAT, GPX1 в популяциях рус-
ских, татар и башкир. Анализ данных лите-
ратуры показал наличие сходства изучен-
ных популяций с населением Европы по по-
лиморфным маркерам генов GSTM1 (баш-
киры), GSTT1, NQO1. Показано сходство в 
распределении частот аллелей и генотипов 
по полиморфному маркеру rs1695 гена 
GSTP1 изученных популяций с населением 
Азии, в отношении полиморфных маркеров 
генов GSTP1 (rs1138272) и CAT rs1001179) 
установлено промежуточное распределение 
между популяциями европеоидов и монго-
лоидов. 
Ранее проведенный анализ полиморф-
ных маркеров Y хромосомы, митохондри-
альной ДНК и аутосомных маркеров демон-
стрируют влияние на популяции народов, 
населяющих Республику Башкортостан, 
двух рас, что проявляется в усредненной 
частоте встречаемости полиморфных вари-
антов многих маркеров генов в разных эт-
носах. Данный аспект особенно свойственен 
популяции башкир, в которой наблюдается 
увеличение частоты мутантных аллелей и 
редких гаплотипов, более характерных для 
монголоидных популяций. Каждая популя-
ция или этническая группа характеризуется 
своим набором аллелей каждого гена и ча-
стотами их встречаемости. Полученные 
оригинальные результаты о популяционно-
генетической структуре населения (с учетом 
этнической принадлежности) по полиморф-
ным маркерам генов, детерминирующих от-
вет организма на воздействие лекарствен-
ных средств, являются основой для осу-
ществления фармакогенетического тестиро-
вания в клинической практике в будущем.  
В отношении данной статьи не было 
зарегистрировано конфликта интересов. 
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